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1. QUE E A SINDROME DE BLAU/ SARCOIDOSE XUVENIL?

1.1 En que consiste?

A sindrome de Blau é unha enfermidade xenética. Os pacientes sofren
unha combinacidon de erupcién cutanea, artrite e uveite. Poden verse
afectados outros érganos e presentar febre intermitente. A sindrome de
Blau é o termo que se utiliza para as formas familiares da enfermidade
pero tamén poden producirse formas esporadicas que se cofiecen como
sarcoidose de inicio precoz (SIP).

1.2 E moi frecuente?

A sua frecuencia descoiécese. E unha enfermidade moi rara que se
inicia na infancia (xeralmente antes dos 5 anos de idade) e que
empeora se non se trata. Desde o descubrimento do xene asociado
diagnosticase con mais frecuencia, o que permitird un calculo mais
exacto da prevalencia e historia natural

1.3 Cales son as causas da enfermidade?

A sindrome de Blau é unha enfermidade xenética. O xene responsable
chamase NOD2 (sindnimo con CARD15), que codifica para unha
proteina cunha funcién na resposta do sistema inmunitario. Se este
xene é portador dunha mutacién, como ocorre na sindrome de Blau, a
proteina non funciona correctamente e os pacientes experimentan
inflamacién crénica con formacién de granulomas en varios tecidos e
drganos do corpo. Os granulomas son grupos de células caracteristicas
asociadas coa inflamacién que poden alterar o normal funcionamento
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de diversos tecidos e drganos.

1.4 E hereditaria?

Hérdase como unha enfermidade autosémica dominante (o que
significa que non estd ligada ao sexo e que polo menos un proxenitor
debe mostrar sintomas da enfermidade). Este tipo de transmisién
significa que para ter a sindrome de Blau, unha persoa necesita
soamente un xene mutado, xa sexa do pai ou da nai. Na SIP, a forma
esporadica da enfermidade, a mutacion xorde no paciente en por si, e
os dous proxenitores estan sans. Se un paciente é portador do xene,
sufrira a enfermidade. Se un paciente ten a sindrome de Blau, existe un
50 % de posibilidades de que o seu fillo ou filla a sufra.

1.5 Por que o meu fillo ten esta enfermidade? Pode previrse?
O neno ten a enfermidade porque porta o xene que causa a sindrome
de Blau. Na actualidade, a enfermidade non pode previrse pero os
sintomas poden tratarse.

1.6 E infecciosa?
Non

1.7 Cales son os principais sintomas?

Os principais sintomas da enfermidade son a triada de artrite, dermatite
e uveite. Os sintomas iniciais da pel comprenden desde un exantema
tipico, con lesiéns pequenas e redondeadas de cor variable, rosa palido
a bronceado, ata un eritema intenso. Durante o transcurso dos anos, a
erupcién aumenta e diminde. A artrite é a manifestacién mais
frecuente, inicidandose na primeira década da vida. Ao comezo,
obsérvase inflamacién articular con mobilidade limitada. Co tempo,
pode dar lugar a limitacién do movemento, deformidades e erosiéns. A
uveite (inflamacién do iris) € a manifestacién mais perigosa, xa que
adoita estar asociada con complicaciéns (cataratas, aumento da presién
intraocular) e pode producir descenso da visidon se non se trata.
Ademais, a inflamacién granulomatosa pode afectar a un amplo
espectro doutros 6rganos, causando tamén outros sintomas como unha
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menor funcionalidade dos pulméns ou riles, aumento cha tensién
arterial ou febre recorrente.

1.8 A enfermidade é igual en todos os nenos?

A enfermidade non é igual en todos os nenos. Ademais, o tipo e a
intensidade dos sintomas poden cambiar a medida que o neno crece. A
enfermidade progresa se non se trata e en consecuencia os sintomas
evolucionaran.
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